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MUC TIEU

Bai nay nham dwa ra nhirng diém chinh vé chan doan va diéu tri cac thoai hda véng mac di truyén qua viéc phat
trién:

e M6t qui trinh dé danh gia cac dau hiéu cla céc thoai hda véng mac di truyén
e Mot khung dé chan doan phan biét cac thoai héa véng mac di truyén

e Huwéng dan didu tri cAc thoai hda véng mac di truyén
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Céc thoai héa vong mac di truyén

MUC TIEU HOC TAP |

Sau khi két thic cac bai giang va bai doc nay sinh vién phai c6 kha nang:

1. Hiéu dwoc tinh da dang cta cac biéu hién ctia cac thoai hoa véng mac di truyén va méc phai

2. Danh gia dung ban chét phirc tap clia nguyén nhan ctia cac thoai hda véng mac di truyén va méc phai
3. Phat trién mot ké hoach danh gia l1am sang cac bénh nay

4. Hiéu dwoc rang cac lya chon diéu tri la phire tap va van con & giai doan sém clia qué trinh phat trién

THONG TIN CO BAN |

Bai nay bao gdbm cac ndi dung sau:
1. Nh&c lai gidi phdu dai thé va giai phau té bao cta phirc hop véng mac/hdc mac
2. Nhéc lai cach danh gia lam sang cu trac va chirc ndng véng mac/hac mac
3. Céc thoai hda véng mac di truyén (thi du viém véng mac sac té, mi mau, thoai héa hoang diém thiéu nién); bao
gdm 6n lai cac thuat ngl di truyén
4. Céc thoai héa véng mac mac phai / cac bénh véng mac (thi du thoai héa hoang diém tudi gia, cac bénh véng mac
tw mién)

Cha y: Bénh véng mac dai thao dwérng va bénh véng mac tang huyét ap duoc coi la cac bénh véng mac mac phai

Céc loan duéng va thoai hoa véng mac bao gém:

Nhiéu bénh khac nhau trong dé giadm thi lwc 1a do thoai héa hoac rdi loan chirc ndng té bao quang thu (cac
bénh anh huéng cht yéu dén té bao que hoac té bao nén)

Céc bénh c6 bién dbi chirc nang thi giac va thoai hda thworng kém theo:

(0]

O OO

(o}

Mang teo va bién déi sac tb kém theo
Tdn hai té bao than kinh

Mét thé tich mé

T&ng sinh t& bao hinh sao

Xuét hién nang

Nhiéu trudng hop cé yéu té di truyén
Anh huéng cla cac diéu kién mai trwdng (do tudi gia, do thubc)
Mét sé twong ddi “6n dinh”
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GIAI PHAU CUA VONG MAC VA HAC MAC

Hinh 1: Vdng mac binh thuwong

Céc thodi héa véng mac di truyén

Do day ctia véng mac thay dbi tlr viing trung tam dén viing chu vi (Hinh 2). O trung tdm hoang diém, véng mac day khoang
150 micron (um) va ting Ién dén khoang 300 pm & bd cla trung tam hoang diém. O’ chu vi clia véng mac, ora serrata day

khoang 80 pm.
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Hinh 2: Thay déi do day véng mac
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Céc thoai héa véng mac di truyén

Lép soi than kin
T8 hach
Lép TB hach

Lép réi trong
Lép nhan trong it
Lé&p réi ngoai

Lép nhan ngoai |0 ene
Lép TB quang thu

Biéu mé sic td

Hac mac

cung mac

: ——

Hinh 3: Cac [6p vBng mac

=

Hac mac/mao mach hc mac va biéu mé sac té véng mac quan trong ddi véi sirc khde clia véng mac.

Céc d&c diém chinh cta hé théng cAp méau hac mac:
e Xuét hién sém hon hé théng cAp mau véng mac

e Mao mach hac mac cdp méau cho 1/3 ngoai clia véng mac va quan trong la c&p mau cho biéu mé sac té véng

mac va t& bao quang thu

DM hac mac

Hinh 4: Tudn hoan mau & hac mac

Bénh phan sau nhan cau, Chwong 9-4



Pl
Y @Iﬁ BrienHoldenVisionInstitute

Céc thoai héa vong mac di truyén

Nhirng diém khac nhau quan trong can nhé khi so sanh cdp mau hac mac véi cdp mau véng mac
e Tbc dd dong mau: tw diéu chinh
e Céc chd ndi lién té bao “chat” so véi “ro ri”)
e Dap rng v&i cac yéu tb tang trwdng khac nhau

H,O Vitamine A
Glucose

1 - cis retinal
k-l-
.} £
Ché tist E [:hl_.l i!'[nh TB_TK an chuyen PHBP t]IU
Thyc bao thi giac dem ua bigu md anh sang

Hinh 5: Cé4c déc diém quan trong cia hic mac

KHAM PHAN SAU NHAN CAU |

C6 nhiéu kham nghiém dung dé danh gia cAu tric, strc khde va sy toan ven cta phan sau nhan ciu, bao gom:

e Danh gia thj luc

e Phan xa déng t&r

e Donhéan ap

e Soigéc

e Thijtrwong (trung tdm va ngoai vi)

e Bang Amsler

e Séc giac

e Soi day mat bang dén khe / soi day mat

e Thich ng tbi

e Chup OCT va HRT (cac phwong phap d6 phan giai cao, v.v.)

e Dién sinh i (dién véng mac, dién chadm kich thich thj giac, dién nhan cau)
e  Chup anh tw huynh quang va chup mach (chup mach huynh quang, ICG)
e SiéudmB

So dd danh gia dap (rng thich tng tdi & Hinh 6. Dap ng trong diéu kién c6 anh sang |a do t& bao nén. Pap (rng trong diéu
kién hoang hon la do t& bao nén va té bao que. Dap trng trong diéu kién tdi la do té bao que.
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Céc thoai héa véng mac di truyén
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Hinh 6: Pién véng mac thich dng téi

Trong c&c bénh clia véng mac nhw thoai hda hoang diém tudi gia, dién véng mac thich ng téi thay dbi dang ké& (Hinh 7).
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Hinh 7: Bién véng mac thich gng téi trong thoai héa hoang diém tudi gia
KHAM BIEN SINH Li

Céc kham nghiém dién sinh Ii nhw dién véng mac/dién véng mac da diém va dién chadm kich thich thi gidc (VEP) rat gia tri

dé danh gia véng mac.

Gilp xac dinh chan doan (cac tiéu chuén cu thé ctia mét sd bénh, thi du loan dwdng TB nén, bénh quang ga

bam sinh khéng tién trién)
e Gilp tim vi tri tn thwong trén dwéng thi giac (dién véng mac so véi VEP)
Dién vdng mac ghi dap &ng dién sinh ra tlr toan bé vong mac khi cé6 mét chép sang kich thich (Hinh 8)
N6 gdm moét séng “a” (dap (rng cua té bao quang thu) va séng "b" (dap tng cta té bao Miiller va té
bao 2 cyec)

0 Séng a phan anh strc khde chung cla cac té bao quang thu (I&p véng mac ngoai)
Bénh phan sau nhan cau, Chuong 9-6
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Céc thoai héa véng mac di truyén
0 Séng b phan anh sw truyén tin hiéu tir té bao quang thu dén té bao 2 cwc (cac Iép véng mac trong)
0 Can danh gia ca cac song dao déng nhdé ndm & phan di Ién cla song b (oscillatory potentials)
= Thai gian tré va bién dé song
e Dién véng mac da diém ghi chirc ndng véng mac trung tam
e Dién nhan cau ghi dién thé tinh sinh ra b&i biéu mé séc tb véng mac

Két qua ctia cac kham nghiém phai dwoc danh gia cung véi cac kham nghiém khac (thi du thi lwe, chup mach huynh quang,
OCT) va két qua ctia kham |am sang téng quat.

Song b

N

/ Song a

Dang séng co ban cua dién vong mac

Hinh 8: Dang séng dién vong mac

CAC THi DU LAM SANG

Hinh 9 1a két qua binh thwéng
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Chép sang den, mau tréng - 24db
thich rng toi

100pv

50ms

Chép sang don, mau tréng - 0db
thich trng toi

100UV

50ms

Chép sang den, mau tring - 0db
thich (rng sang

1000V
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Chép sang nhap nhay 30 Hz, mau tring - 0db
thich (rhg sang

1000V

50ms

Céc thoai héa véng mac di truyén
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Céc thoai héa véng mac di truyén
Hinh 9: Dién vdng mac binh thuong

LOAN DUONG TB NON

Céc d4u hiéu chinh cta loan dwdng TB nén gém:
e Giam dap (rng vd&i kich thich nh&p nhay 30Hz va chép sang trong diéu kién c6 anh sang
e OCT cho biét tén hai t& bao quang thu & véng mac trung tam
e CO6am diém trung tam
e Thjlwc gidm

| CHYUP ANH TU HUYNH QUANG (AF)

O céc anh tw huynh quang binh thweng: hoang diém, dia thi va mach méau sé téi. Tw huynh quang & viing hoang diém
bi giam moét cach sinh li do gidm lipofuscin A va do bi che I4p béi sac t6 hoang diém (lutein va zeaxanthin).

Chup anh tw huynh quang day mat: thwong duoc kich thich & bwéc séng 488 nm va anh sang phat ra dwoc phat hién
& bwdc séng I&n hon 500 nm.

| CHAN DOAN VA KHAM NGHIEM

Can thu thap cac théng tin dé giap chan doan bénh.
e Triéu chirng va bénh st
e Triéu chirng hién tai
o Mantinh?
e Catién sl gia dinh va bénh st
e Chavy vi tri dia Ii, mdi quan hé ctia cha me
e Tbc dd xuat hién triéu chirng
e Cac xem xét khac
0 B&o céo cla bac si da khoa va cac chuyén gia khac, b4o cdo md bénh hoc, chan doan hinh anh, v.v.
o Ban chat di truyén ctia bénh
= Co thé chuyén di kham di truyén trong mot sb truéng hop, tw van, v.v.

CAC THOAI HOA DI TRUYEN |

Céac nhém bénh di truyén khdng viém bao gébm loan dwéng, cé thé dan dén bién dbi cAu tric va chirc ndng ctia véng mac
(té bao quang thu, biéu mé séc td, v.v.), hdc mac/mao mach hac mac va dich kinh kém theo céc di chirng 1am sang.
Nhiéu loan dwéng la di truyén troi véi kidu hinh khac nhau. Ching hiém gép va thwdng xuét hién gira tudi tré em va cac
thap nién sau véi tién trién khac nhau. Bénh thuwdng & 2 mat nhwng cé thé khong can dbi.
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Céc thodi héa véng mac di truyén
CAC THUAT NG DI TRUYEN HQC

Nhiém séc thé thuwong 1a 22 nhiém sac thé khong gisi tinh.

Di truyén troi
e Phai c6 mét ban sao clia mét gen bat thueng dé c6 dwoc kidu hinh (bénh hoc tinh trang)
Di truyén lan
e Phaic6 2 ban sao clia mét gen bat thworng dé cé dwoc kidu hinh (bénh hoac tinh trang) (1 ban sao = 1 ngudi
mang gen)
Di truyén l&n lién két gi&i tinh
e Dot bién & mot gen & nhiém sac thé X gay ra kiéu hinh dwoc biéu hién bang mét trong 2 cach:
e O nam gidi (chi mét nhiém sac thé X)
o O nir gi¢i ddng hop t& cho dét bién gen (A6t bién gen trén méi nhiém séc thé X)
Di truyén nhiéu gen
e Mot d&c diém don doc dwoc diéu khién béi > 2 gen (con duwoc goi la di truyén da yéu té)
Di truyén it gen
e Mot dac diém don doc duwoc diéu khién béi 2 gen (hodc it nhat 14 it hon di truyén nhiéu gen)
Di truyén ti thé
e Ditruyén mét tinh trang dwoc ma hoa trong bd gen ti thé; cac gen dwoc di truyén hoan toan tr bén me, phan
li ngau nhién & gidm phan hodc nguyén phan, va biéu hién da dang
Nir mang gen
e M6t ban sao ciia mot dot bién, thwerng khong biéu hién kiéu hinh, nhwng c6 cac mire dod bidu hién 1am sang
khac nhau & nhirng ngudi nir mang gen; mot sb té bao sé biéu hién mét alen X va mot sé biéu hién alen kia
(xem thém hién twong Lyonisation)
Mdrc ngoai hién giam
e C6 gen béat thwong di truyén tréi nhung bang chirng Iam sang khoéng phai luc nao ciing rd rang; kha nang bi
bénh khi ¢ dét bién
Do biéu hién khac nhau
e Nhiéu dau hiéu va triéu chirng khéc nhau c6 thé xay ra & nhirtng ngudi khac nhau cé cuing mét bénh di truyén
e Chay: c6 thé lién quan dén nhirng két hop ctia cac yéu té di truyén, méi trudng va 16i sbng khac
Hién twong Lyonisation
e Bs Mary Lyon (Nature, 1961) cho rang & mdi té bao soma cla phu ni¥, chi c6 mét nhiém sac thé X hoat déng
e Do d0, gia thuyét ctia Lyon tién doan réng ni¥ gi¢i c6 2 quan thé t& bao soma: mét c6 hoat ddng binh
thuwdng va mét co hoat ddng dét bién
e Nhiém séc thé X bj b4t hoat trong qué trinh phat trién Ia ngau nhién
e Hién twong Lyonisation dan dén nhirng biéu hién khac nhau ctia mét bénh tir khdng cé triéu chirng dén
triéu chirng nang; mirc d6 khong dwoc di truyén

M6t thi du cGa bénh di truyén 1&n lién két gi&i tinh hiém gap la teo thoai hac-véng mac trong dé c6 thoai héa mao mach
héc mac, tén hai biéu md sic t6 véng mac va thoai héa té bao quang thu.

Can biét nhirng diém sau vé& nir mang gen di truyén:

e N@r mang gen di truyén ctia bénh lién két gi&i tinh c6 thé cé nhiéu kiéu hinh khac nhau do ban chét ngau nhién
cta bat hoat nhiém séc thé X (thi du viém vdng mac séc td, teo thoai hac-véng mac)

e M6t thi du cta biéu hién nhe Ia nhirng bién déi day méat & vung trwédc xich dao

e Nhirng biéu hién khac c6 thé 1a 4nh phan chiéu véng mac bat thudng, bién ddi sac té, bién ddi dién véng mac,
tdn hai thi tredng, gidm quang séc td, v.v.

e Céc ti I& khac nhau ctia gen X dot bién dwoc biéu hién dan dén da cac loai ngudi bi bénh; véi nhirng biéu hién ti
nhe dén nang
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Céc thodi héa véng mac di truyén

| CAC LOAN DUGNG VONG MAC DI TRUYEN

Kiéu bién dbi loan dwéng va mirc d6 tdn hai giai phau thuwdng quyét dinh cac triéu chirng kém theo va cac hau qua chire
nang.

Mét phan loai chung céac loan dwéng véng mac di truyén gém:

Céc loan duéng hac mac

e Céc loan duwdng séc t6 vong mac (bao gdm viém vdng mac sac td va cac bénh khac)

Céc loan duéng hoang diém va “hinh mau”

Bénh dich kinh-vdng mac va cac bénh khac

CAC LOAN DUONG HAC MAC

Loan dwéng hac mac la cac bénh di truyén tuan tién d&c trung bang teo biéu mé séc tb va teo hac mac.

C6 thé phan loai dwa vao:
A. Tén hai day méat khu vuc
e Vi tri thodi héa ban dau hoac ndi troi (thi du hoang diém, quanh gai, canh hoang diém ho&c phéi hop)
e D06 nang cua tdn thwong (thi du mao mach héc mac ho&c cac mach mau héc mac Ién hon)
B. Tdn hai day mét tda lan

C6 moét danh séach rat dai cac loan dwéng héc mac, bao gom:

e Teo thoai hdc-véng mac

e Teo hinh vong

e Loan dwdng hdc mac dang quang trung tam

e Teo hic mac tda lan

e Céc loan dwéng hac-véng mac hinh xoén quanh gai

e Teo vdng-hac mac canh tinh mach c6 sac té

e Teo hac-véng mac 2 6 tuan tién
0 Métloan dwéng hc-véng mac bam sinh di truyén tréi hiém gap
o 2 bteoriéng biét, mot 6 & phia thai dwong c6 tir khi sinh va mét 6 & phia mii xuét hién muén hon
o Bong véng mac la mot bién chirng khac ctia bénh

TEO THOAI HAC-VONG MAC

Teo thoai hdc-véng mac |a mot bénh di truyén 18n lién két gidi tinh trong dé cé teo tuan tién ctia hdc mac, biéu mé séc td
va cac té bao quang thu & cuc sau.
Chi con mét d&o nhd véng mac va hac mac lanh 18n & hoang diém va c6 thé thay ciing mac mau trang. Chup mach cho
thay teo biéu mé sac t6 (16 ra cac mach méau Ién cia hac mac) va teo mao mach hac mac, trir & hoang diém.
o Nhiém sic thé X (Xg21.2) ma hdéa Rab escort protein-1 (REP-1) clia Rab geranylgeranyl transferaza, mot
enzym 2 thanh phan (REP-1 va REP-2) lam bién di cac protein Rab
e > 140 dot bién & gen CHM duorc thay gay ra teo thodi hac-véng mac. Gan nhu tat ca dan dén protein REP-1
nhd bét thwdng, mét chire néng
e Thiéu REP-1 binh thwérng lam méat kha nang clia cac protein Rab gilp cho sy van chuyén ndi bao; sw bat dong
clia cAc protein va cac bao quan trong té bao khién cho té bao chét sém
e Khi REP-1 thiéu hodc mét chirc ndng, protein REP-2 c6 thé thwc hién nhiém vu ho téng protein clia REP-1
nhwng c6 rét it protein REP-2 & véng mac

Bénh phan sau nhan cdu, Chwong 9-11
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Céc thoai héa véng mac di truyén

DAu hiéu & mat
N mang gen di truyén cé thé khéng c6 triéu chirng (méng teo va I6m ddm nhe & biéu mé séc td véng mac ngoai vi).
Dé&c diém lam sang, bao gém tdc do tién trién, cé thé cho thay tinh bién dbi ca ngoai gia dinh va trong gia dinh. Cac d4u
hiéu & méat gém:

e Giam thj lwc trong téi tién trién theo thoi gian

e Thuwong thay trong 10 ndm dau, nhwng c6 thé xuét hién muén

e Biéu hién bang nhirng vung rdng hinh vé so cla thoai hda véng mac ngoai vi (gidm sac td, sac td 16m dém)

e Quéang ga trong 10 nam dau

e Khong con dién véng mac thich &ng téi

e Nhirng mang teo biéu md sac t6 & gan chu vi va tdn hai thj treong

e O céc giai doan trung gian, teo biéu mé séc td véng mac va mao mach héc mac tda lan hon

e CAc mach mau hac mac trung binh va I&n bj teo, dé 16 ciing mac bén dwdi

e Hoang diém Iuc dau thwong khong bi anh hwéng. C6 thé thay nhw 1a mot ddo con lai cia mao mach hac mac

& gilra viing cling mac trdng xung quanh
e Hoang diém duoc bao tén twong dbi tét & trwdc cac giai doan mudn clia bénh.

TEO HINH VONG

Teo hinh vong la mét loan duwéng hac-véng mac tién trién cham thudng cé dudi 10 tudi, kém theo can thi truc, tén hai thi
trwdng, quang ga va bién déi thé thay tinh.

N6 1a mot bénh chuyén héa gén véi tdng ornithine huyét (thiéu ornithine aminotransferase (OAT). Enzyme phu thudc vao
mot ddng yéu td, pyridoxal phosphate (vitamin B6).

Gen OAT & vi tri 10026, v&i trén 60 dot bién da dwoc nhan biét.

Bénh dac trung béng céc vung teo hdc-véng mac riéng ré & véng mac gan chu vi, hoang diém chi bi tn hai & giai doan
muén clia bénh. Cé cac vung teo dang vé so ranh gi¢i rd. Tén hai thi trwéng thweng twong (ng cac ving teo.

C6 mot ranh gidi rd vé&i vong mac & phia sau.

Mach méau véng mac thwong thwa thot.

Tién lwong

Ban chét tién trién cla teo hinh vong nghia la tién lwong xau. Nhirng bién dbi thuwong thay & 4 dén 6 tudi va gém:
e Canthi
e Duc thé thdy tinh
e Phu hoang diém

biéu trj c6 thé

Mét phwong thire diéu tri la gidm mire arginine trong ché do &n (co chét cda ornithine).

Dung vitamin B6 sé kh&i dong hoat tinh cta enzym con lai.

Viém vdng mac séc t6 va cac loan duéng TB que-TB nén lién quan |a mét tap hop da dang cac bénh di truyén thwdng dan
dén réi loan chirc nang thi giac tuan tién do sw chét clia té bao quang thu.
Tilé 1a 1:3000 dén 1:5000.

Cac dot bién & cung mot gen c6 thé dan dén tién trién/triéu chirng thi giac khac nhau.
O céac giai doan cubi ctia bénh, kho c6 thé phan biét cac bénh.
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Céc thodi héa véng mac di truyén
PHAN LOAI VIEM VONG MAC SAC TO

Heckenlively va cs.(1988) phan loai viém véng mac séc t6 str dung sb trung binh ctia 5 nghién ctru (n=2406). Ho thay
nhirng diém sau:

e Ditruyén I&n: khoang 31% tbng sb trwdng hop

e Ditruyén trdi : khodng 16% téng sb trweng hop

e Ditruyén lién két gi&i tinh: khodng 9% téng sb cac trwéng hop

e Don phire/da phire: khodng 44% téng sb cac trworng hop

e Don phuc: khdng cé thanh vién khac trong gia dinh bi bénh

e Da phtrc: Chi bi & anh chj em ruét
C6 qua nhiéu trudng hop phire tap dé giai thich bang céac kiéu di truyén Mendel: goi y cac kiéu di truyén da gen va it gen.

Massof va cs. (1990) phan loai viém véng mac séc té nhu sau:

Viém véng mac sac té TYP 1
e S&m: giam do nhay clia TB que (quang ga) tda lan va wu ai
e Mudn hon, tién trién va tén hai thi trwéng theo ving
Viém vdng mac sac té TYP 2
e Giadm d6 nhay ctia TB que két hop TB nén theo viing va tdng dan
e Quang ga mudn (& tudi trwdng thanh)

VIEM VONG MAC SAC TO VA DI TRUYEN

C6 thé nhan dang phan t& gen nguyén nhan ddi trong mét sé trwérng hop nhwng gan nhw khong thé dat dwoc muc tiéu lién
két mot gen cu thé véi mot kiéu hinh cu thé bdi vi hdu hét cac dot bién ctia viem véng mac séc té6 déu cho mot kiéu hinh
giéng nhau.

C6 ton tai mot sb bénh ddc nhat, chdng han dét bién gen RDS/peripherin, cé thé gay ra bénh hoang diém dac biét ngoai
thoai héa vbng mac ngoai vi.

Trén 90 do6t bién gen peripherin/RDS cla nguwdi da dwoc nhan biét va gan véi nhiéu loai loan dwéng véng mac, véi mot
bién thé khac gia dinh va trong gia dinh ré rét ctia kiéu hinh véng mac.

N6i chung, chwa thé dy doan gen nguyén nhan cu thé tir biéu hién Iam sang trong viém véng mac séc tb.

Loan dwéng TB que-TB nén

Trong bénh nay, cé quang ga tdng dan va thi trwerng hinh éng. Céc triéu chirng nang hon do TB que chét nhiéu hon.
C6 cac am diém hinh vong gan chu vi trong cac giai doan mudn cua tdn hai thi trwdng va thwdng ca 2 mét bi gibng nhau.

Loan dwdng TB n6n-TB que

Nhirng van dé thi giac ban ngay nhw gidm thi lwc, gidm sac giac va s¢ anh sang. Bénh anh huéng dén ca 2 mat.

it nhat mot phan thi trwéng chu vi con lai & nhirng bénh nhan c6 loan duwdng TB non-TB que (so v&i loan duwéng TB que-
TB ndn)

BIEU HIEN LAM SANG CUA VIEM VONG MAC SAC TO

CAc triéu chirng thwérng gap trong viém véng mac sac té gom:

e Quangga
o Kho nhin trong téi, thoi gian thich (rng ti dai hon
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) Céc thoai héa véng mac di truyén
Kho lai xe trong toi, khi c6 mwa hoac swong mu
Bénh nhan thay khoé khan trong nha hang va nha hat thiéu anh sang
Cham thich (rng khi di tr ngoai tréi sdang vao trong nha
Cau thang tbi c6 thé gay kho khan

e T6n hai thij trueng

(o}
(o}
o

Giai doan gitra clia bénh
V&i thi trwdng thu hep, bénh nhan c6 thé va vap va cac dd vat
Cubi cung phat trién thanh “thi trwérng hinh éng”

e Giam thj lwc trung tam & giai doan cubi ctia bénh

Céc dau hiéu dién hinh cta viém véng mac sac tb gém:
e Tén hai thi trwdng tang dan
e Kho thich (rng tbi (quang ga)
e Bién ddi dién véng mac trong tbi va ngoai sang
e Gidm thj lwc (& giai doan mudn clta bénh)
e Duc thé thdy tinh dwdi bao sau
e Bong dich kinh sau (d6i khi viem mang bd dao trung gian)
e R6i loan séc giac mac phai (mau lam-vang)
e Dodng mach thu hep
e Séc tb trong vBng mac v&i tdn hai biéu mo sac tb (viém vdng mac séc td khong co sac td)
e M6t sé c6 thé cé nhivng chdm trang rai rac (viém véng mac chdm tréng)
e Nhirng bién ddi sic td hinh t& bao xwong tang thém (khac nhau va muén hon)
e Day mat dang kham
e Dong mach thu hep hon va dia thj trdng nhw sap
e Bénh hoang diém

(o}
(o}

Mang gidy bong kinh (mang nép nhan hodc mang trén véng mac), phu hoang diém dang nang
Biéu mé séc t6 véng mac & hoang diém con twong déi lanh 1&n

Xem: Kalloniatis M, Fletcher EL. Retinitis pigmentosa: understanding the clinical presentation, mechanisms and treatment
options. Clin Exp Optom. 2004;87:65-80.

CAC BIEN THE CUA VIEM VONG MAC SAC TO

e Viém vdng mac séc tb khu vie: thuwdng thodi hoa phia mii duwéi (c6 thé do tiép xdc anh nang)
e Viém v8ng mac sac té quanh trung tam: Nhirng bién ddi sac t6 tda ra tr dia thi va lan réng theo cung déng mach

thai duwong

e Viém vdng mac sé&c tb véi lang dong lipit ciia bénh véng mac xuét tiét

TIEN TRIEN CUA VIEM VONG MAC SAC TO
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Céc thoai héa véng mac di truyén

Hinh 10: S&c té dang bui v6i mach mau thuwa thét

Hinh 11: S&c té hinh té bao xwong quanh mach mau, lGc déu thdy & gan chu vi

Hinh 12: St lan réng vé phia truée va chu vi dé 16 ra cac mach méau I6n cda hdc mac
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Hinh 13: Hia thj bac mau va bénh hoang diém

BIEU HIEN LAM SANG CUA VIEM VONG MAC SAC TO

V6&i mdi trwéng hop viém vdng mac séc td, cac dau hiéu mét khac kém theo cé thé gom:
e Bénh hoang diém: phu hoang diém dang nang, mang trwdc véng mac va/hoac teo hoang diém
e Thoai héa dich kinh (thwong gap)
e Duc thé thay tinh (rat thwdng gép)
e Can thi (thwdng gap)

Trong nhirng trwdng hop hiém, viém véng mac sac tb c6 thé kém theo giac mac hinh chép, drusen dia thj va glécdm goc
maé.

bién vdng mac trong tredng hop viém véng mac sac té & Hinh 14.
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Céc thoai héa véng mac di truyén

Mat binh thwong Viiém véng mac séc tb

Chép sang mau lam, b

thich (g t&i |
NP PSRy R

Chop sang mau do, b
thich (ng tdi

Chép sang trang, b
thich tng téi

Chép sang nhap nhay 30 Hz

VA WANY AN B

Chop sang trang,
thich img sang b

| W

Budng ghi BVM & mét ngudl binh thudng va
mét bénh nhan viém véng mac sac td

Hinh 14: Pién vdéng mac & mét ngudi cho binh thuong va mét bénh nhan viém véng mac sac té
VIEM VONG MAC SAC TO: CHAN DOAN PHAN BIET

Khi c6 cac diu hiéu day mat, can chan doan phan biét cac bénh sau:
e Céc thodi hoa véng mac mac phai
0 Thodi hda séc té hinh lwéi & chu vi
e Bénh vbng mac lién quan ung thw
e Bénh vong mac do nhiém doc thubc
0 Phenothiazine
0 Chlorpromazine
o Chloroquine
o0 Deferoxamine
e Séc t6 vdng mac thanh dam
o Vétchan géu
e Bénh vdng mac nhiém trang/viém
0 Bénh vBng mac rubella/giang mai
e U hac td hac mac
e Teo vdng-hac mac c6 séc td canh tinh mach
e Bong vong mac da khai
Khi c6 dau hiéu quang ga kém theo, can chan doan phan biét cac bénh sau:
e Bénh quéang ga bam sinh khong tién trién
e Loan dudng hac mac va véng mac
o Teo hinh vong, teo thoai hic-véng mac
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Céc thoai héa véng mac di truyén
e Thiéu vitamin A
Cac dau hiéu day mét quan trong khac bao gébm:
e Céc bénh vdng mac lién quan ung thw (bénh véng mac gén véi ung thw, bénh véng mac gan véi u hic td)
o Tién trién nhanh hon
o Nhung c6 bién dbi sac t6 téi thiéu
¢ Bénh vBng mac do chloroquine giai doan cudi
o Nhwng khéng cé bién ddi sac to
e Viém vdng mac do giang mai giai doan cubi
0 Cb6 quang ga nhe

VIEM VONG MAC SAC TO KEM THEO CAC BAT THUONG KHAC

Viém vdng mac séc tb kém theo nhiéu hdi chirng va bénh, bao gom:

e Hoi chirng Bassen-Kornzweig: Bénh di truyén lan do thiéu beta-lipoprotein biéu hién bang kém hép thu ruét,
tdn hai than kinh, bao gdm liét mat va sup mi; bé sung vitamin E sém c6 thé gitip cho cac tén hai than kinh

e Bénh Refsun: Bénh di truyén 1an gay ra thiéu phytanic 2-hydroxylase dan dén tang axit phytanic mau; tén hai
than kinh va bénh toan than

e Hoi chirng Usher: Bénh di truyén I&n gay ra diéc va viém véng mac sac t6

e Hoiching Kearns-Sayre: bénh té bao do ti thé gay mat doan ADN; viém véng mac séc t6 khong dién hinh: sic
t6 thd & day mét trung tam

e Hoi chirng Bardet-Biedl (hdi chirng Laurence-Moon-Bardet-Biedl): di truyén 1&n, viém véng mac séc t6 kém
theo tén hai tam than, béo phi, tat thiva ngén va gidm nang tuyén sinh duc; bénh hoang diém hinh vong déng
tdm v&i loan dwdng TB n6n-TB que

XU Li VIEM VONG MAC SAC TO

Xt |i bénh nhan viém véng mac sac té:
e Do thi trvdng Goldmann
e Theo dbi tdi thiéu 2 n&m dé wéec tinh tién trién
e Tbc dd tién trién thi trweong wée tinh (tién trién: 8,4 +/- 4,9 nam st dung tiéu sang V/4e)
e Thoi gian xuét hién tdn hai thi tredng 1a mét dw bao hop |i thei gian con lai cha thi lwe chire ndng
e Typ gen khong phai la mot dw bao hop li cla tién trién
e S dung OCT xac dinh sy nguyén ven cla té bao quang thu
e Kham dén sinh Ii (bao gébm test nhap nhay 30Hz)

Hién tai chwa c6 phwong phap diéu tri viem véng mac séc td. Diéu tri thudc dwoc dé xuéat cho viém vdng mac séc td nhw
la mot bién phap lam cham tién trién hodc nhw 1a mét cach dé gidm anh hwéng ctia mot sd bénh kém theo.
Diéu trj thudc bao gém:
e Vitamin A liéu cao (15000 IU/ngay) da dwoc bao cdo 1a lam cham tién trién viém véng mac sac t6 khodng 2%
mdi ndm nhwng viéc s dung can dwoc kiém soat can than (Berson va cs.)
e Céc axit béo khong bao hoa da nguyén omega-3 cdng véi chat chéng oxy hoa dan dén:
o Bién ddi dién vdéng mac it hon?
0 Tang tac dung vitamin A?
o Tang bao vé than kinh?
e CAc thubc tre ché kénh canxi (thi du diltiazem) da dwoc nghién clru trén cac méd hinh dong vat
e Céc thubc e ché anhydraza carbonic (thi du acetazolamide, methazolamide) cai thién phu hoang diém trong
viém véng mac sac t6
Céc thubc sau c6 thé co tac dung phu khi diing trong diéu tri viém véng mac sac td:
e Isotretinoin (Accutane)
o Lam cho dién véng mac xau hon, v.v.
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Céc thoai héa véng mac di truyén
o Sildenafil (Viagra)
0 Thubc trc ché PDES5 nhwng it (rc ché hon dbi véi PDE6
o Dot bién gen PDE6 dan dén viém vdng mac séc tb di truyén I&n, do d6 cé thé khdng an toan cho
nhirng bénh nhan viém véng mac séc t, bao gébm nhirng ngwdi mang gen dot bién PDE6B
e Vitamin E liéu cao (400 U/d)
0 C6 thé c6 hai & nhirng bénh nhan viém véng mac sac tb

MU MAU BAM SINH

Trong bénh hiém gap nay, khoéng con kha nang phan biét mau hodc phan biét sai mau. N6 gan véi nhiéu gen.
2 hinh thai phd bién ctia bénh la:

A. Mu mau té bao nén mau lam: Nhirng bénh nhan nay chi con cac té bao nén S (nhay cdm buéc séng ngén cta anh
sang) va té bao que. Bénh di truyén I&n lién két gi&i tinh v&i giam sic giac néng, thi lwe kém, rung giat nhan cau,
so anh sang do rdi loan chirc nang clGa cac nén dd/luc (té bao L -nhay cdm budc song dai/té bao M-nhay cadm
bwéc séng trung binh). Ti 1& khodng 1/100.000 trén toan thé gidi.

B. Mu mau té bao que: La mdt bénh di truyén 1&n. Trong cac hinh thai hoan toan, thi lwc khoang 6/60. Trong cac hinh
thai khéng hoan toan, thi lwc khoang 6/24. Thwdng kém theo rung giat nhan cau. Dién véng mac cho thdy khong
c6 chirc nang t& bao nén véi mét dap ng trong diéu kién c6 anh sang.

Nhirng bénh nhan mu mau té bao que va mu mau té bao nén mau lam c6 bién déi rd rang vé do day va cau tric & ving
hoang diém.

C6 mot nhém bénh di truyén (di truyén troi, di truyén lién két gidi tinh, di truyén 1&n) biéu hién bang loan dwéng TB nén-TB
que. Thi duy, dot bién ABCA4 dan dén mot loat bénh bao gébm bénh Stargardt va bénh day mét chAm vang.
Céc dau hiéu chinh:

e Thilwc trung tAm 2 mat gidm dan

e C6 thé gidm tlr mirc 6 nhe dén nang (6/120)

e T6n hai sac giac dd luc dién hinh tdng dan (trai qui luat): c6 thé tién trién thanh mu mau

e Teo biéu mo séc t6 trung tdm “hinh vong déng tam” va hinh t& bao xwong & viing chu vi

e Teo hinh dia d6

e Mach mau thwa thét kem theo dia thi bac mau

“BENH HOANG PIEM HINH VONG DONG TAM”

Bénh hoang diém hinh vong dbng tdm 1a mét thuat ng® dung d& mé ta biéu hién dac trung cla bénh véng mac do
chloroquine. Bénh sinh con chua duoc biét rd.

Dau hiéu:

e Nhirng tén thwong hinh vong déng tam: loan dwéng TB nén va loan dwdng TB nén-TB que, loan duéng TB
que-TB nén, mét sb kiéu hinh loan dwéng hoang diém (thi du loan dwéng hoang diém hinh vong déng tam
lanh tinh, loan dwéng hoang diém mau dé 16 chd)

e Biéu hién d&c trung |a bién ddi biéu mé séc td hinh vong chiva ra phan trung tam

0 Co6thé twong rng véi kiéu tich tu lipofuscin & biéu mé séc td
o Vung trung tdm IGc dau binh thwéng nhwng thwong bi anh hwéng khi bénh tién trién
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Céc thodi héa véng mac di truyén

| LOAN DUONG HOANG PIEM STARGARDT

Bénh Stargardt 1a mot bénh di truyén 1&n (mét sb trwérng hop di truyén troi). Cac déc diém gém:
e Laloan dwéng hoang diém di truyén thuwdng gap nhét
o Khoang 7% trong sb cac loan dwéng véng mac
e Hinh thai di truyén 13n anh hwéng dén nhiém séc thé 1; gen ABCR (hién nay duoc goi la ABCA4)
e Bénh Stargardt va bénh day mét chdm vang la bénh alen; chi khodng 60% sé bénh nhan cé dot bién & gen nay
e Vi tri gen nay ciing lién quan dén thoai héa hoang diém tudi gia va viém véng mac sac tb di truyén 18n nhiém
sac thé thwong

Dic diém lam sang
e Nhirtng ddm vang mau tron riéng 18 & biéu mé sic t6
o Cac ddm chi yéu & cuwc sau va c6 tr nhd.
e Tién trién thanh teo hinh dia dd & hoang diém — hinh anh “mat déng dap bet” ho&c “mét kim loai dap bet”
e Dot bién & gen ABCR dan dén bat thwdng & mang doan ngoai té bao que
e Chup mach huynh quang — hinh anh h&c mac tbi
e Khoéng c6 diéu tri

BENH DAY MAT CHAM VANG

Kh&i phat & nguoi lén. Cac ddm trdng vang & biéu mé séc t va phan bé & khap day méat. Cac ddm nay tdng huynh quang
do teo biéu méd séc td véng mac. Khéng c6 huynh quang nén binh thuwéng (hac mac t6i).

MU BAM SINH LEBER

Day 1a mét nhém bénh gay mu di truyén 13n khéi phat & tudi nhd. Trong nhirng trwéng hop nay, cé loan dwéng nang TB
que-TB non.

Bénh biéu hién bang mu bam sinh hodc sém sau sinh va kém theo nhirng déng tac mat tim kiém. Ca TB que va TB nén
déu bj tdn hai va khong phat trién binh thwong.

DAu hiéu:
e Phan xa ddng t&r mat ho&c giam
e Day mat ban dau binh thudng, vé sau c6 nhirng mang teo hac-véng mac ngoai vi va hinh anh hat
e COthé co phu dia thi, day mat dang mubi tiéu, cac vét trdng téa lan, bénh hoang diém hinh vong déng tam
e Dién véng mac thwérng khoéng ghi dwoc ngay ca trong cac trwerng hop sém véi day mét binh thweng, cho
thay tbn hai n&ng cta TB que va TB nén

TOM TAT: XU Li LAM SANG BENH NHAN LOAN DUONG VONG MAC

Do6i véi cac loan dwéng lién quan TB non-TB que:
e Do thi trudng ngwdng va kham dién sinh Ii & trong va ngoai viing ton hai

CAC LOAN DUONG HOANG BPIEM
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. ) o Céac thoai héa véng mac di truyén
Loan dwdng hoang diém la mét qua trinh 180 hda té bao s&ém va chét té bao véng mac, thwdng gidi han & hoang diém.
Khong c6 bang chirng ctia mét nguyén nhan ngoai lai rd rang, méc du cé lién quan dén mat tén hai enzym da dwoc xac
dinh vé di truyén.

CAC PAC DIEM CHIiNH

e Chat mau hoi vang & bén trong hodc bén dudi biéu mé séc td véng mac
e Tbn hai té bao quang thu biéu md séc tb hoang diém
e Giam thij lwc trung tam

CAC PAC PIEM KEM THEO

e Teo v8ng mac than kinh/biéu mé séc tdé/hac mac thwdng gi¢i han & hoang diém

e Doi khi thiy cac cum séc td & cuc sau, gan chu vi, hodc chu vi xa

e Dai khi ¢ hinh anh “nhiéu vong déng tam”

e Dai khi co teo thi than kinh, mach mau véng mac thwa thét, phii hoang diém, va tan mach hac mac

e Céc loan dwdng hoang diém thwdrng gdp nhat c6 cing mét biéu hién 1am sang la c6 tich tu chat mau vang &
vung hoang diém

e Dién bién ctia méi bénh co6 thé rat khac nhau

DI TRUYEN

Bang 1 |& céc vi tri gen va c4c gen gan véi cac loan duéng hoang diém.

Kiéu hinh Kiéu di truyén
Bénh Stargardt Lan
Bénh drusen di truyén troi Troi
Loan dw&ng hinh méu Troi
Loan duéng “hoang diém” Troi
Loan dwdng hoang diém dang nodn hoang & ngudi lén Troi
Loan dwdng day mat dang Stargardt Tréi
Bénh Best Troi
Loan dw&ng day mat Sorsby Troi

Téach 16p véng mac lién két gi¢i tinh

Bdng 1: Céc vj tri gen va cac gen gan véi loan dudng hoang diém.
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Céc thodi héa véng mac di truyén
LOAN DUONG DANG NOAN HOANG BEST

Cac dic diém cta bénh nay gém:
e Rét hiém gap (khéng rd ti 1& thuc)
e Ditruyén trdi v&i bidu hién 1am sang khac nhau rat nhiéu
e Gen gay bénh Best nam & nhiém sac thé 11q13, cAc dot bién & gen bestrophin (VMD2)
e Protein xuyén mang c6 chirc ndng chwa xac dinh, c6 & biéu md sac tb
e Mot sb dot bién & trong gen bestrophin da dwoc nhan biét va gan véi ca bénh dang noan hoang Best va
bénh & nguwoi Ion
e Ton thwong hoang diém gidng nhw noan hoang & tudi nhd
e O'tudilén hon, tén thwong vé ra dé lai seo va teo hinh dia dd
e Co thé c6 tan mach hac mac
e Co6thé gay gidm thj luc
e Tich tu lipofuscin & trong té bao biéu md sac t6 véng mac, & khoang duwdi biéu mé séc td khap day mat

LOAN DUONG DANG NOAN HOANG O NGUO'l LON

Cac dic diém cta bénh nay gém:
e Bénh nhan c6 nhirng lang dong mau hoi vang & ving trung tdm hoang diém gidng nhw tén thwong cta bénh
Best nhwng nhé hon
e Kiéu hinh thay ddi tir “cac nodn hoang” nhd thay & nhirng ngudi I6n c6 drusen nhé tda lan dén chi nhirng tich
tu chat mau hoi vang khé thdy & trung tam hoang diém
e Céc thi du cla thoai héa hoang diém dang nodn hoang & ngudi Ién gbm loan duéng trung tam hoang diém
(ctia Gass), va nhirtng nguoi Ién cé drusen I6p day lan rong hop nhét dé tao thanh tén thwong dang hodn
hoang & hoang diém
e Cé&c bénh nay thwdng duwoc phan biét véi bénh Best dwa vao dién nhan cau binh thwéng hodc chi gidm nhe
o Dién véng mac toan trwdng binh thuwdng, nhuwng dién véng mac ving trung tdm hoang diém cé thé
gidm
e Theo dinh nghia, loan dw&ng hoang diém dang nodn hoang & ngudi I6n duwoc cho la khéi phat & nguoi Ion,
mac du diéu nay chwa cé bang chirng ré rang

LOAN DUONG HOANG DPIEM SORSBY

Day 1a mot bénh di truyén trdi hiém gép, cé nhiéu déc diém lam sang gidng thoai hda hoang diém tudi gia.

Gen cla loan dwdng Sorsby ma héa cho chat e ché mé metalloproteinaza — TIMP-3. C6 nhiéu dét bién cta TIMP-3 da
dwoc nhan biét & bénh nhan loan dwéng Sorsby.

San phadm gen quan trong trong viéc diéu hoa va ciu tao ctia mang Bruch ECM va quan trong déi véi qué trinh lién vét
thwong, sinh mach, v.v.

Tuy nhién, khéng thay c6 lién két gitra dot bién TIMP-3 va thoai hda hoang diém tudi gia.

Tién trién:
e Céc ddm trédng-vang tap trung
e Doc theo cac cung mach va & phia mi clia dia thi
e Cubi cung xuat hién tan mach hic mac va bénh hoang diém xuét tiét
Giai doan sé&m:
e Drusen rat nhé hodc mang I&n chat mau vang tap trung cé thé thay dudi biéu mé séc td trung tam
e Khoang 40 tudi, bénh nhan xuét hién bénh hoang diém xuét tiét 2 mét, dé lai seo hoang diém nhiéu séc t6 va
cac vung teo hinh dia db
DAu hiéu:
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Céc thoai héa véng mac di truyén
e Dién véng mac va dién nhan ciu thwdng binh thuéng, nhung bién dé dién véng mac thich ¢ng sang va thich
&ng tbi & giai doan mudn cta bénh
e Bénh nhan thwéng c6 tan mach héc mac 2 mét & tudi nhé
e Giam nang thi lwc trung tdm do seo hoang diém rong lién quan dén mang tan mach hac mac
Diéu trj:
e Diéu trj laser cho két qua kém
e Kha nang khac cho liéu phap gen?

CAC BENH KHAC

Tét ca cac bénh duwdi day rat hiém gap va hau hét di truyén troi, khéi phat & khodng 30 tudi. Dién véng mac hau hét binh
thwdng va bénh thuong tién trién cham.

e Phu hoang diém dang nang di truyén trdi (trong khodng 10 dén 20 tudi)

e Loan dudng tinh thé Bietti (cac tinh thé & véng mac, chu vi gidc mac)

e Hoi chirng Alport (cac bénh colagen typ 1V)

e Loan dwdng hoang diém an

e Hoi chirng tang té bao non S (bénh di truyén I&n, dién véng mac té bao nén tang)

e Thodi héa véng mac xuét hién muén (quang ga & tudi 60)

e Bénh hoang diém d5 16 chd

e Loan dwdng hoang diém hinh vong déng tam lanh tinh

CAC LOAN DUONG DICH KIiNH-VONG MAC

Day la cac nhém bénh di truyén hiém gép véi nhivng dau hiéu nguyén phéat bao gébm thoai héa dich kinh va véng mac.
e Cac dac diém chinh:
o Dich kinh héa ldng sém
o S&c td vdng mac bat thwéng mac phai
0 Thodi héa vBng mac (thi du tach I&p vBng mac)
e Cac dac diém kém theo:
Kiéu di truyén troi hodc 18n lién két gioi tinh
Thoai hoa dich kinh
Céc bat thwéng mach mau véng mac
T&ng san hoac teo biéu mé sac td véng mac
M4t song b & dién véng mac
Bong vong mac

O O0OO0OO0OO0OOo

BENH DICH KiNH-VONG MAC XUAT TIET GIA DiNH

Bénh di truyén troi, d6i khi 1a di truyén 1an lién két gioi tinh. N6 thwérng xuét hién muoén & tré em.
Bénh dich kinh-véng mac xuét tiét gia dinh c6 tién lweng xau trong hau hét cac trwong hop.

DAu hiéu:
e Thodi héa dich kinh va bong dich kinh-véng mac & ngoai vi
e Mach mau ngoan ngoéo va gian mao mach & ngoai vi
e Tang sinh xo mach va co kéo dich kinh-véng mac
e Tao thanh I&n gon; bong véng mac khu trd, mach mau théng hon
e Dién vBng mac thwdng binh thwong

Bénh phan sau nhan cau, Chwong 9-23



® BrienHoldenVisionInstitute

Céc thoai héa véng mac di truyén

Chup mach huynh quang:
e Thiéu méau cuc bd & chu vi, mach méau thang hon
e Chup mach huynh quang gitp xac dinh cac mach mau véng mac bat thuwéng trong bénh dich kinh-véng mac
xuét tiét gia dinh

TACH LOP VONG MAC LIEN KET GIO!I TINH & THIEU NIEN

Téach I&p vdng mac lién két gidi tinh & thiéu nién 1a mét thoai hoa dich kinh-véng mac hiém gdp xay ra & nam gidi. Protein
retinoschisin tham gia vao sy dinh té bao-té bao va gan két phospholipit.

Bénh c6 nhirng dac diém lam sang twong dbi ddng nhat, mac du c6 do thay ddi trong gia dinh vé thdi gian xuét hién va
murc dob.

Can cha y khdng nham Ian tach I&p vdng mac lién két gioi tinh & thiéu nién véi tach Iép vong mac méc phai & nguoi lon.

DAu hiéu:
e Thoai héa hoang diém xuét hién sém
e Nhirng bién déi nang & hoang diém 2 mat
o Bénh hoang diém hinh sao dang nang (ho&c tach I¢p hoang diém) gan nhw bao gi¢ ciing ¢ va c6
thé 1a bat thworng duy nhét & khoang 50% sb truéng hop
e Giam thj lwc nhe t&i nang
e Té&ch Iép vbng mac
0 Vong mac trong tach ra & 1&p soi TK, thwdng & géc phan tw dwdi ngoai, va 2 mat & khoang 40% sb
bénh nhan
o Lé&p trong phinh vao khoang dich kinh; cAc mach mau véng mac mét ché dwa c6 thé dan dén xuét
huyét dich kinh tai phat do co kéo dich kinh kém theo
e Gidam/mét song b cla dién véng mac
o Dién véng mac bji &nh hwéng
o0 Thitrwdng c6 &m diém tuyét ddi & cac vung tach 1&p & chu vi
o Am diém trung tam twong ddi
0 Cé thé c6 bong véng mac th&r phat

CAC LOAN DUONG DICH KINH-VONG MAC KHAC

e Hoi chirng Stickler
o Ditruyén troi
o Nguyén nhan thuwdng gap nhat ctia bong véng mac & tré em
o Kém theo:
= Dot bién gen colagen (STL1 — 3)
» Canthj
= Dich kinh héa Iédng va co lai
= Céc bat thwérng miéng-mat
= Diéc
e HOi chirng Wagner
o Ditruyén troi NST, 5q12-14
o Dich kinh c6 nhi¥ng 16 héng quang hoc
e Hoi chirng tang t& bao non S (bénh Goldmann-Favre)
o Ditruyén 18n nhiém séc thé thuwong
o Tré em c6 quang ga va dich kinh héa Iéng
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Céc thodi héa véng mac di truyén
HOANG PIEM MAU ANH PAO

Day 1a mét dac diém chung cla tdc DM trung tam véng mac. N6 dwoc thay trong trwérng hop bénh tich sphingolipit 1a mot
bénh rat hiém gap trong dé co lipit tich tu & nhiéu mo khac nhau bao gém véng mac. Lipit tich tu & I&p té bao hach ngoai
trr trung thm hoang diém noi khong c6 té bao hach (dé duy tri sy trong subt).

Céc bénh toan than cé hoang diém mau anh dao:
e Bénh tich gangliosit typ GM1
o0 Mbot bénh toan than
o Ditruyén 18n nhiém séc thé thuwong
0 Chét trwéc 2 tudi
o Bénh than kinh tuan tién
o Vétdd anh dao & khoang 50% cac truéng hop
e Bénh tich gangliosit typ GM2
0 Bénh Tay-Sach
Di truyén 13n nhiém s&c thé thwong
Kh&i phéat trong ndm dau tién
Bénh than kinh tuan tién
Vét 46 mau anh dao luc 3 thang
Teo thi than kinh trong ndm dau tién
T vong trong vong 2 — 4 nam

O O0OO0OO0OO0Oo

e Bénh Niemann-Pick
0 3 hinh théi v&i cac mirc dd anh huwdng khac nhau lén hé than kinh trung wong
= Typ A: 50% c6 vét dd mau anh dao
= Typ B: hoang diém mau anh dao va bénh hoang diém hinh vong ddng tam

CAC BENH DICH KINH-VONG MAC KHAC

e Viém dich kinh-vdng mac tan mach di truyén tréi
o Ditruyén troi
0 Xuét hién & khoang 20 dén 30 tubi
o Biéu hién bang nhin thay rudi bay, viém mang bd dao, thoai héa biéu mé séc té véng mac, tdc mach
ngoai vi
0 Co thé co xuét huyét dich kinh va di chirng kém theo
o Dién vdng mac khéng cé séng b
e Bénh dich kinh-vdng mac-hac mac di truyén tréi
o Ditruyén troi
o0 Gap & ngudilon
o Réiloan biéu md sac té gitra ora serrata va xich dao kém theo bién d6i mach méau
o Nhirng bién d6i mudn bao gdm teo hac-véng mac
e Thodi h6a dang bong tuyét
o Ditruyén troi
Cac vung “trang khong an” rong & khoang 15 tudi
Nhirng “bdng tuyét” mau vang & ving nay t&r 15-25 tudi
Bao trdng quanh mach mau va sac té & viing nay tir 25-50 tudi
Tang sac té va mach mau thwa thét,
CAc vung teo h&c-vdng mac tr tudi 60
Ciing kém theo can thi, thoai héa dich kinh (hoéa 1dng) va rach véng mac

O O O0OO0OO0OOo
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Céc thodi héa véng mac di truyén
LOAN DUONG HOANG DPIEM HINH BUOM

Di truyén trdi. Bénh xay ra & tudi 20 dén 30.

DAu hiéu:
e S&c td mau vang & hoang diém
o Sé&c td & hoang diém theo hinh con bwém
e LAu dai co thé xuat hién teo hoang diém
e S&c t6 1Am tAm & ngoai vi
e Dién vbng mac binh thudng
e Dién nhan cau c6 thé bat thuwdng

VIEM VONG MAC CHAM TRANG
Bénh nay thuwdng xuét hién truwéc tudi 30. Tién lwong xau.

DAu hiéu:
e Dién vbGng mac gidm
e CAc cham trang rai rac tlr cwc sau dén chu vi
e V& sau xuét hién s&c tb “hinh t& bao xwong”

LOAN DUONG HOANG DIEM BAC CAROLINA

Day & mot bénh thoai hda hoang diém di truyén trdi dwoc phat hién dau tién & gia dinh dong nguwdi & Bac Carolina. N6 rat
hiém nhwng da dwoc thay & 25 gia dinh trén toan thé gidi.
Hién nay bénh dwoc goi la MCDR1 (loan dwéng hoang diém, typ vong mac 1). Nhiém sac thé lién quan 1a 6q16.

Dau hiéu:
e Dac diém ndi bat nhat 14 khodng 30% bénh nhan c6 mot khuyét hoang diém, véi teo biéu mé séc té véng
mac va mao mach hac mac cé bo rd
e Biéu hién phenotyp rat da dang
e Giai doan s&m:
o Céc vét trdng-vang & ngoai vi va hoang diém
e Tién trién thanh:
0 Hop nhét cac tdn thwong hoang diém
0 Bénh hoang diém xuét tiét hoac teo
e Co6 thé c6 tan mach hac mac
e Dién véng mac, dién nhan cau va sic giac binh thwéong
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